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Atualmente estima-se que existam em torno de 5000 a 8000 doenças raras, sendo no Brasil, em 
torno de 13 milhões de pessoas vivem com alguma doença considerada rara. Dentre dessas a 
síndrome antifosfolipídeo (SAF), que é uma afecção autoimune caracterizada por eventos 
trombóticos e/ou perdas gestacionais associadas à presença de anticorpos antifosfolipídeos, se 
faz presente na Atenção Primária a Saúde, com isso, o relato de caso expõe a importância do 
atendimento na vida desses pacientes, levando em consideração uma abordagem integral e 
multidisciplinar, primando pela prevenção e diagnóstico precoce,  tratamento adequado visando 
melhorar a qualidade de vida e dar dignidade ao paciente. 
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Currently are estimate that there are around 5000 to 8000 rare diseases, and in Brazil, around 
13 million people live with some rare disease. Among these, the antiphospholipid syndrome 
(SAF), which is an autoimmune condition characterized by thrombotic events and / or 
gestational losses associated with the presence of antiphospholipid antibodies, is present in 
Primary Health Care. Therefore, the case report exposes the importance of care in the life of 
these patients, taking into account an integral and multidisciplinary approach, focusing on 
prevention and early diagnosis, adequate treatment aimed at improving the quality of life and 
giving dignity to the patient. 
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1   INTRODUÇÃO 
De acordo com a Organização Mundial de Saúde, uma doença é considerada rara quando 
afeta até 65 a cada 100.000 pessoas ou 1,3 a cada 2.000 pessoas. Estima-se que existam em 
torno de 5000 a 8000 doenças raras, atualmente descritas e cerca de 27 a 36 milhões vivendo 
com algum tipo de doença rara na União Europeia. No Brasil, em torno de 13 milhões de 
pessoas vivem com alguma doença considerada rara, existindo atualmente 36 Protocolos 
Clínicos e Diretrizes Terapêuticas para doenças raras, visando orientar todos os profissionais 
de saúde do país sobre diagnóstico, tratamento e a reabilitação dos pacientes.  1, 2, 3 
Com isso, um dos grandes desafios da Atenção Primária à Saúde (APS) é o manejo de 
doenças raras, levando em consideração que o Sistema Único de Saúde Brasileiro (SUS) é 
estruturado de maneira hierarquizada, de modo que o primeiro atendimento seja realizado em 
unidades básicas de saúde, sendo essas, a porta de entrada para o acolhimento, classificação da 
demanda apresentada e o cuidado a pessoa, dessa maneira coordenando o cuidado aos pacientes.  
As demandas aparecem no cotidiano dos atendimentos, sendo de suma importância que os 
profissionais da Atenção Primária tenham conhecimento das doenças raras mais prevalentes no 
país e que existam canais para que esse profissional busque informações de maneira efetiva a 
fim de ofertar um manejo adequado para essa classe de doenças. 2,4 
 
2    RELATO DE CASO 
Paciente E.W.K, feminina, caucasiana, 37 anos, paciente do SUS, em 2001 deu início a 
quadro de artralgia, principalmente em quirodáctilos em período matutino, com piora quando 
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em baixas temperaturas, evoluindo em 2005 para uma artrite migratória, em 2007 a paciente 
apresentou quadro de Coreia, tratada com Haloperidol, posteriormente encaminhada ao setor 
de neurologia do Hospital São Lucas/Vitória-ES agora diagnosticada com febre reumática e 
Coreia de Sydenham sendo prescrito Penicilina Benzatina 1.200.000 UI de 21 em 21 dias, por 
cerca de 2 anos e meio, com melhora do quadro. Somente em 2009 conseguiu realizar consulta 
com reumatologista, quem solicitou diversos exames, todos normais, exceto Fator Anti-Nuclear 
positivo em títulos de 1/640, em 2010 a paciente engravidou sofrendo abortamento com 14 
semanas e 2 dias de gestação de acordo com USG, fazendo novos exames, FAN se mantendo 
em títulos 1/640, Anticorpos Anti-Cardiolipina IgG superior a 418 GPL-U/ml, sugerindo 
diagnóstico de SAF, sendo feito acompanhamento e novos exames em 2011 evidenciando agora 
Complemento C3 83,7 mg/dl e Linfocitose (0,92 K/uL) fechando diagnóstico de Síndrome 
Antifosfolipídeo Secundária a Febre Reumática e a Lúpus Eritematoso Sistêmico, sendo 
acolhida desde janeiro de 2017 pela ESF, recebendo atendimento multidisciplinar por toda a 
equipe.  Em 2018 decidiu tentar nova gestação, sendo acompanhada tanto por médicos 
especialistas quanto pela ESF, culminando em novo episódio de aborto apesar dos esforços 
coordenados entre a atenção primária e secundária. 
 
3   DISCUSSÃO 
A síndrome antifosfolipídeo (SAF), é uma afecção autoimune caracterizada por eventos 
trombóticos e/ou perdas gestacionais associadas à presença de anticorpos antifosfolipídeos, 
pode ser dividida em primária, quando se apresenta de maneira isolada, ou secundária, quando 
associada a outras doenças autoimunes, principalmente ao Lúpus Eritematoso Sistêmico, onde 
cerca de 35% desses pacientes apresenta a SAF associada, ou ainda estar associada a doença 
neoplásica ou infecciosa, cerca de 18-46% dos casos de AVE em pacientes menores de 50 anos 
está associado a SAF e cerca de 12-15% dos casos de abortamento recorrente estão relacionados 
a pacientes com ACA positivo.  
Como visto na paciente em questão, temos um individuo com diversas afecções, 
necessitando de uma demanda ampla de modo que além do tratamento clínico, devemos 
entender estarmos perante uma pessoa, com suas expectativas pessoais, as quais devem ser 
respeitadas, incentivadas ou desencorajadas diante da experiência e conhecimento dos 
profissionais de saúde que estejam acompanhando a patologia e sua evolução, sempre 
orientando o paciente e sua família a fim de diminuir o sofrimento dos mesmos. 
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4   CONCLUSÃO 
Com os avanços da medicina e das tecnologias de comunicação, as doenças raras tendem 
a cada vez mais ocupar espaço na vida das pessoas, seja pela divulgação de novas doenças, 
como também, pelo melhor manejo das doenças existentes, as quais seus portadores cada vez 
terão maior qualidade e expectativa de vida. A atenção primária à saúde tem papel importante 
na vida desses pacientes, levando em consideração que o atendimento deve ser baseado na 
pessoa, de forma integral e multidisciplinar, primando pela prevenção e diagnóstico precoce, 
tendo como suporte uma atenção secundária qualificada no sentido de corroborar o diagnóstico, 
iniciando o tratamento adequado precocemente, mesmo que este não vise à cura, sempre 
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